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Zainteresowanie kontrolowaniem cech feno-prowadzonych obecnie prac hodowlanych jest
typowych zwierat bylo i jest nadregdnym  znaczny spadek biotborodndci zwierzt ho-
celem hodowli. W ujciu klasycznym pzadane  dowlanych (Braunschweig, 2010; Andersson,
cechy byly otrzymywane poprzez kontrolowany 2001). Celem pracy byt przegl literatury z za-
dobdr par rodzicielskich i selekcjPosgp ho-  kresu wybranych mutacji punktowych, wysti-
dowlany radykalnie zwkszyto wprowadzenie: jacych u péciu gatunkéw zwierst gospodar-
sztucznej inseminacji, metod memia i sekso- skich. W szczegOlrigi skupiono si na muta-
wania nasienia oraz embriotransferu, co #gmo cjach, ktére znagzo wplyrety na hodow¢ by-
liwito uzyskiwanie licznego potomstwa po cen- dfa, koni i trzody chlewnej i — mimge obecnie
nych osobnikach. W wyniku selektywnego krzy- nie stanowd duzego problemu w hodowli tych
zowania w cagu tysihcleci uzyskano olbrzymi  zwierat — nadal § uwzgkdniane w aktualnych
réznorodnd¢ ras zwiergt hodowlanych. Z ge- strategiach hodowlanych. Dodatkowo, zwrécono
netycznego punktu widzenia celem hodowli jestuwag; na maty stan wiedzy z zakresu diagnosty-
doskonalenie zwieat poprzez poszukiwanie ki genetycznejowiec ikoz.

udziatu zmienngci fenotypowej cechy, uwarun-

kowanej polimorfizmem gendw. Boiowa zmien-  Powstawanie i skutki niekorzystnych mutacji
noé¢ genetyczna ma odzwierciedlenie w sekwen-genowych

cji DNA i wplywa na regulag i ekspresj ge- Mutacje genetyczneagszmianami w se-
néw, a tym samym na cechy kodowanego biatkakwencji regionéw kodujcych lub regulatoro-
Jak dotd, nieznany jest udziat zdych warian- wych genow. Z punktu widzenia produkcyjcd
tow sekwencji genow w ksztattowaniu zada-  mutacje genowe magby¢ korzystne, np. muta-
nej cechy. Znany jest jednak wptyw poszczegol-cje powodujce ,podwdjne unigsnienie” u bel-
nych polimorfizméw gendéw na okilene cechy, gijskiego bydta bkitno-biatego. Z drugiej stro-
co umaliwia ukierunkowanie hodowli poprzez ny, mutacje w olgbie sekwencji gendw mgj
selekcg poazgdanych alleli. Poznanie genetycz- rowniez niekorzystny wpltyw, stanowt podsta-
nego podiaa wielu cech gytkowych ma pozy- we licznych choréb genetycznych. Wiele spo-
tywny wplyw na posfp hodowlany i skutkuje $rod nich ma charakter letalny. Udowodniono,
zwiekszeniem wartéi ekonomicznej hodowli. ze nawet pojedyncza zmiana w sekwencji DNA
Ograniczeniem dla selekcji genetycznej w kie-moze przyczyné sie do zaburzé w wytwarzaniu
runku cech gytkowych jest faktze z reguty ce- funkcjonalnego biatka dulz w poziomie ekspre-
chy te § uwarunkowane wspoétdziataniem wielu sji genéw, zmieniagcych ilos¢ produkowanego
gendw, a take interakcjami gen-gen, gen- biatka. W przeciwiastwie do uwarunkowanych
srodowisko lub te obecnécia niekorzystnych wielogenowo cech fenotypowych, mutacje ge-
mutacji genowych. Gioéwnym ograniczeniem nowe mog mie¢ powane skutki, poniewanie-
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pozadane zmiany w sekwencji biatka lub zabu-

rzenia w jego syntezie prowagdzdo zmian
w budowie kdz zaburzé w funkcjonowaniu

organizmu. Z hodowlanego punktu widzenia,

szczegblnie negatywne skutki majmutacje
dziedziczone recesywnie, ktorg [rzekazywane
w genotypie zwiergt hodowlanych, wykorzy-
stywanych w reprodukcji @ek, 2013 Switon-
ski, 2008).

Pojawienie s u zwierat gospodarskich
wad genetycznych, objawigych s¢ zaburzenia-
mi morfologicznymi lub upgdedzeniem rénych
funkcji organizmu (np. odporgaiowych, metabo-
licznych itp.) jest cgsty przyczyra upadkow zwie-
rzat chorych. Wykazanoze choroby genetyczne
zwierzt gospodarskich ¢sto g uwarunkowane
obecndcia allelu recesywnego. W zuzku z tym,

BLAD umiera przed ukiczeniem pierwszego
roku zycia, nieliczne dagywaja 2 lat (Akylz

i Ertugrul, 2006; Oner i in., 2006; Yathish i in.,
2010; Zhang i in., 2012). Ze wzglu na faktze

u heterozygot nie obserwujes dienotypowych
objawow upéledzenia funkcji uktadu odporno-
sciowego, rozpoznanie wygiowania mutacji
BLAD w populacji jest maliwe m.in. poprzez
kojarzenie ze sapheterozygotycznych nosicieli
zmutowanego allelu BL. Zaobserwowanie
nosiciele tej mutacji esto charakteryzdj si
wiekszy wartccia hodowlam niz zwierzta

o prawidlowym genotypie. W badaniach prze-
prowadzonych na 587 afskich bykach rasy
holsztyiskiej wykazano,ze 8 osobnikow jest
heterozygotycznymi nosicielami zmutowanego
genu BL (Zhang i in., 2012). W innych bada-

fenotyp heterozygotycznego nosiciela choroby nieniach analizy przeprowadzono na 170 krowach

rozni sie od fenotypu zwiergt zdrowych. Utrudnia
to znacznie wczesne rozpoznanie choroby igpodj
cie dziatsh prewencyjnych, magych zapobiec

i wykazano,ze zmutowanym genem BL byto
obarczonych 9 sztuk (Oner i in., 2010). Z kolei,
Akylz i in. (2010) stwierdzili,ze w badanej

stratom ekonomicznym, ponoszonym przez ho-{rzez nich grupie 136 kréw mutacja BLAD wy-

dowcow, wynikagcym z upadkOw zwiegt cho-
rych lub ich gorszych wynikéw produkcyjnych
(Andersson, 2001).

Defekty genetyczne bydia

Najbardziej znas chorola genetyczn
bydia jest wrodzony niedobér leukocytarnych
czgstek adhezyjnych BLAD (Bovine Leukocy-
te Adhesion Deficienyy Znany jest rownie
jako wrodzony brak odporioi. BLAD jest le-
talng choroly genetycza o recesywnym cha-
rakterze dziedziczenia (Kehrli i in., 1992). Wy-
stepuje u bydta rasy holsaigko-fryzyjskiej
(hf). Podizza genetycznego tej choroby dopa-
truje st w mutacji punktowej (A>G) w pozycji
383, w genie €D18), kodujgcym podjednostk
leukocytarnych receptorowB{integryn), zloka-
lizowanym w chromosomie pierwszym (Shuster
i in.,1992). Prawidlowy gei©D18 bydta okre-
slany jest jako TL, a zmutowany jako BL. Po-
jawienie s¢ u ciebt mutacji w formie homozy-
gotycznej BL/BL powodujeze osobniki takie
charakteryzuyj sie brakiem odpornézi, a z tego
powodu czsto cierpi na nawracage infekcje

stepowata z cgstotliwoscia 2,2%. Yathish i in.
(2010) obgli badaniem 55 ciat rasy hf, dwa
sparod nich byly nosicielami heterozygotycz-
nego wariantu zmutowanego genu (BL/TL),
a jedno cie} byto obarczone BLAD (BL/BL).
W Polsce defekt BLAD znagzo wplyngt na
wyniki hodowli w latach 90. XX w. Obecnie
wsréd buhajow prowadzony jest monitoring
nosicielstwa zmutowanego genu, coz@@a-
pobiec ponownemu rozprzestrzenienig 8
choroby w polskiej populacji bydta rasy holsz-
tynsko-fryzyjskie;.

CVM (Complex Vertebral Malforma-
tion), czyli zespot deformacji kgéw to wro-
dzona choroba, dziedziczona autosomalnie re-
cesywnie u bydta rasy holsaskiej. Typowymi
objawami CVM g zmiany, dotyczce ukitadu
kostnego. Cielta martwo urodzone, a tak
ptody poronione przed 260. dniengt odzna-
czap sie skroconym odcinkiem szyjnym i pier-
siowym krgostupa, zesztywnieniesnddstopia,
srédrecza i nadgarstkow, usztywnieniem i wy-
kreceniem gcin, nieprawidtowym pajczeniem
zeber z kegami, czy brakiem niektérych ¢«

bakteryjne, owrzodzenia, zapalenia przewodu gow. Anomalie zwjzane z CVM mog doty-

pokarmowego, infekcje uktadu oddechowego,
biegunki. Objawy te przyczynigjsic do op@-
nionego wzrostu i rozwoju cigloraz ich wcze-
snej smierci. Wigkszc¢ cielat obarczonych

czy¢ réwniez uktadu oddechowego, krwiono-
snego i powodowa m.in. wady serca. Chore
cieleta zwykle rodz sie martwe. Ponadto,
CVM moze réwniez powodowad wewngtrzma-

124

Prace przegladowe



Wybrane zaburzenia genetyczne u zwtegospodarskich

ciczne zamieranie zarodkow oraz poronienia w grupie mtodych bykéw skilania do realizacji

w réznym okresie gizy (Adamov i in., 2014;
Ghanem i in., 2008; Malher i in., 2006). Podto-
zem molekularnym CVM jest substytucja G/T
w genieSLC35A3 powodujca zamiag waliny

na fenyloalania w pozycji 180. aminokwaso-
wej (Rus¢ i Kaminski, 2007). W 2006 r. Thom-
sen i in. stwierdzilize podizem genetycznym
CVM jest mutacja zmiany sensu G>T w pozyciji
559 genuSLC35A3 Skutkiem pojawienia gitej
mutacji jest zamiana aminokwasu waliny na
fenyloalanie w fancuchu peptydowym, co
z kolei prowadzi do zaburgzeozwoju szkieletu
ptodu. Nosicielami zmutowanego genws s
w wiekszasci wybitne pod wzgidem reproduk-
cyjnym buhaje, u ktérych nie obserwuje sie-
gatywnych skutkow tej wady. Buhajeg¢dace
nosicielami mutacji sprawczej CVM, oznacza
sie symbolem CV, a osobniki wolne od tej mu-
tacji symbolem TV (Adamov i in., 2014; Gha-
nem i in., 2008). Ze wzgtlu na due znaczenie
gospodarcze CVM, identyfikacja tego defektu
jest czstym tematem badaCelem badaRus¢

I Kaminskiego (2007) byto oks&tenie rzeczy-
wistej czstasci mutacji CVM w polskiej popu-
lacji bydta rasy holsziysko-fryzyjskiej. Mate-
riat do badé pozyskano od 202 bykow, ktérych

nasienie bylo wykorzystywane przez stacje wiec utrata aktywngi

strategii badé przesiewowych w tej grupie. Jest
to szczegdlnie istotne ze wezdl na maliwos¢
ograniczenia iléci buhajéw, lgdacych nosicie-
lami genu CV, od ktérych potencjalnie ama
pozysk& nasienie do inseminacji (Rui in.,
2013).

DUMPS (Deficiency of Uridine Mo-
nophosphate Synthgsdo letalna recesywna
mutacja genu syntetazy monofosforanu urydy-
ny, czyli enzymu, odgrywagego kluczow role
w syntezie DNA i RNA. Wysipuje u bydia
czerwono-biatego i czarno-biatego rasy hf. Mu-
tacjia DUMPS jest najbardziej zrarchoroly
genetyczn bydla, prowadgca do poronié.
Obecné¢ mutacji oznacza sisymbolem DP
(Kaminski i in., 2005; Kaczmarowski, 2006).
Zarodki homozygot DP/DP obumieggjo kilku
dniach od zacielenia, natomiast heterozygoty
nie wykazuj zadnych fenotypowych objawow
obecndci zmutowanego genu. Podem gene-
tycznym DUMPS jest mutacja punktowa w ge-
nie, zlokalizowanym na pierwszym autosomal-
nym chromosomie. W 405 kodonie aminokwa-
sowym dochodzi do substytucji C>T, a w jej
efekcie zamiany argininy na kodon Stoppko
czacy syntez biatka. Skutkiem tej zamiany jest
syntazy urydyno-

sztucznej inseminacji oraz 403 bykéw spoza monofosforanu (Schwenger i in., 1993; Kami

stacji. Spérdéd wszystkich przebadanych by-
kow, 150 byto heterozygotami (T>G). Stwier-
dzono, ze technika PCR-SSCP mw by¢ sto-

ski i in., 2005; Kaczmarowski, 2006). W bada-
niach, przeprowadzonych na 2209 osobnikach
polskiej rasy holsztyskiej, wsrdéd ktorych do-

sowana w powszechnych badaniach przesie-minujaca grup stanowity miode byki, nie

wowych, majcych na celu zmniejszenie ¢z
stoéci wystpowania CVM. Zhang i in. (2012)
poddali badaniu 587 bykow rasy holgaiiej.
Stwierdzono, ze heterozygotycznymi nosicie-
lami mutacji CV byto 56 osobnikéw, co stano-
wito 9,54%. Inne wyniki badawskazuj, ze 26

z 200 krow uczestnigeych w badaniu byto
nosicielami CVM (Ghanem i in., 2008). Ada-
mov i in. (2014) prowadzili badania w grupie
84 krow i 6 buhajow rasy hf z kilku gospo-
darstw w Macedonii. \Af6d 90 przebadanych
osobnikéw zidentyfikowano dwie krowygtlg-
ce nosicielkami mutacji CVZaden byk nie byt
nosicielem defektu CVM. Badania prowadzone
na 1823 (w tym 1268 miodych) polskich by-
kach rasy hf wykazatyze nosicielami CVM
byly az 303 byki. 61,90% nosicieli genu CV to
byki mtode. Wysoki odsetek nosicieli CVM

stwierdzono obecrsoi mutacji DL. Swiadczy
to o duej skutecznéci programéw, majcych
na celu eliminag nosicieli mutacji DL z pol-
skiej hodowli bydta (Kanfiski i in., 2005).

Defekty genetyczne u koni

Hiperkaliemiczne potaenie okresowe,
czyli HYPP (Hypercalemic Periodic Paralysis
to choroba genetyczna, uwarunkowana genem
autosomalnym dominggym. Dotyka ona takie
rasy koni, jak: Quarter Horse, Paint Horse, Ap-
paloosa oraz inne gblagce potomkami ogiera Im-
pressive, za przyczgnktérego defekt HYPP
rozprzestrzenit gi na catymswiecie. HYPP ma
tagodny przebieg w przypadku heterozygot za
u homozygot objawy pojawigjsic juz w okresie
neonatalnym. Okresycia zrebigt z homozygo-
tycznym wariantem alleli w 50% nie przekracza
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pierwszego rokwycia, a okoto 30% dgwa 5
lat (Bowling, 1996). Przyczynchoroby jest mu-
tacja punktowa w genie kodigym podjednost-
ke alfa kanatu sodowego mni szkieletowych
(SCN4A. Mutacja ta jest jednonukleotydgw
substytucg G>C w pozycji 4248. W konse- prowadzonych pod koniec XX w. oszacowano
kwencji dochodzi do podstawienia wntachu  czestas¢ wystpowania allelu SCID u 250 koni
biatkowym kanatu sodowego — leucyny zamiastarabskich z terenu USA; wynosita ona 8,4%
fenyloalaniny, a w jego nagistwie zmiany kon- (Bailey, 1998). U 105 koni z Wielkiej Brytanii
formacji biatka btonowego i zmian w przepusz- frekwencja ta wynosita natomiast 2,8% (Swin-
czalngci pompy sodowo-potasowej (O’'Rourke burne i in., 1999), a u polskich koni arabskich
iin., 2006; NCBI NM_001081761.1). Nagst- nie stwierdzono obecko zmutowanego allelu
szym objawem HYPP jest ogoélne ostabienie.SCID (Terry iin., 1999). Aktualna strategia ho-
Ponadto, obserwuje ¢sirobwniez skurcze czy dowlana, w szczegoldoi w przypadku koni
drzenie mesni, a do powikta HYPP zagraajas-  czystej krwi arabskiej, zaleca hodowcom testy
cych zyciu nalea — ryzyko uduszenia, spowo- genetyczne, ktdre pomggminimalizowa lub
dowane skurczem krtani czy arytmia serca.wyeliminowa wystpowanie recesywnych cho-
W USA przeprowadzono badania na 51 koniachrob genetycznych w hodowli wybitnych ras ko-
rasy Quarter horse gtlacych potomkami ogiera ni. W przypadku SCID, oprdcz ogieréw powin-

ramki odczytu w pozycji 3155 transkryptu, po-
wodujgc tym samym utrgt 967 aminokwaséw
i powstanie nieaktywnego enzymu. Efektem
tych zmian g zaburzenia w produkcji limfocy-
tbw B i T (Zgbek i in., 2013). W badaniach,

Impressive. Na podstawie uzyskanych wynikéwny by testowane réwnieklacze zanim wejd

wykazano,ze 43 konie byly homozygotami re-

do hodowli. Badaniami natg obja¢ jednocze-

cesywnymi (N/N, 84,3%), siedem heterozygota-snie reproduktory pochodee z importu oraz

mi (N/H, 13,7%) i jeden homozygptilominupca

(H/H, 2%) (Riojas-Valdés i in., 2014). Badania,

majgce ha celu okienie frekwencji zmutowa-
nych alleli, @ prowadzone gtéwnie na koniach
z terenu USA ze wzgllu na dua popularnéc

ich nasienie w celu unikgtia wprowadzenia
mutacji do populacji krajowe;j.

Defekty genetyczne u trzody chlewnej
Zespot stresuswin, okreslany rownie

rasy Quarter horse na tym terenie. W Polsce nienianem gagczki ztasliwej — PSS(porcine stress
jest znana doktadna liczba koni tej rasy, nie wia-syndrome jest choroh genetyczy, prowadzca

domo te, czy wréd koni hodowanych w na-
szym kraju znajduj sie potomkowie ogiera Im-
pressive, obgieni defektem genetycznym, od-

do zaburzé metabolicznych u trzody chlewnej.
Zewretrznym objawem tej choroby jest podivy
szona temperatura ciata, arytmia serca i naczy

powiedzialnym za HYPP. Jednak, laboratoriagicboki i szybki oddech, sztywnienie kazyn,

genetyczne uniiwiajg hodowcom identyfika-
cje mutacji odpowiedzialnej za ten defekt.
SCID (Severe Combined Immunodefi-
ciency), czyli zespét zieonego niedoboru od-
pornaci to najwczéniej identyfikowany rece-
sywny defekt autosomalny u koni (Perryman
i Torbeck, 1980). Defekt ten dotyka koni czy-
stej krwi arabskiej oraz ich krzgwek i jest
smiertelny w swoim przebiegu. Z powodu bra-
ku funkcjonowania uktadu immunologicznego,
zrebieta dotknete SCID g bardzo podatne na
infekcje i zwykle nie daywaja 5. miesjca zy-
cia. Typowymi objawami SCID aszakaenia
oportunistyczne oraz infekcje wirusowe; doty-
czg one gtéwnie gérnych drég oddechowych
i przewodu pokarmowego. Przyczyrdefektu
SCID jest delecja ptiu par zasad w genie
DNA-PKcs Delecja ta powoduje przesuaie

zaczerwienienie skéry w postaci plam w okoli-
cach podbrzusza i uszu. Zespo6t PSSeando-
prowadzé do nagtegmierci swini. Przyczym tej
wady jest mutacja (C>T), zidentyfikowana
w 1843 pozycji nukleotydowej genu receptora
rianodynowgo RYR-1 powodujcego zamiag
argininy w cystein w pozycji 615 tacucha po-
lipetydowego Gen RYR-1, zaliczany do tzw.
genow gtéwnych, ktére w wysokim stopniu od-
dziatujg na t ceclg, u trzody chlewnej wpltywa
na podatn& na stres, jak@ migsa oraz cechy
reprodukcyjne. Dlatego #¢ monitorowanie
w populacji i wyeliminowanie ,wadliwego wa-
riantu” genuRYR-1jest elementem programoéw
hodowlanych w wielu krajach, réwriev Polsce
(Korwin-Kossakowska, 2010; Cedillo-Rosales
iin., 2010; Riojas-Valdés i in., 2005). Celem
bada Bogdziiskiej i Ossowskiej (2006) byto
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okreslenie zalenosci pomigdzy genotypami pod u osobnikéw mgsnej rasy Pietrain sugeruje po-
wzgledem genuRYR-la wybranymi cechami wigzanie dobrego ungénienia tej rasy zatsub-
uzytkowaosci rozptodowejswin ras wielka biata  stytucp. Dodatkowo stwierdzonoze stzenie
polska (wbp) i polska biata zwistoucha (pbz). miostatyny jest wisze u homozygot GG, co
Badania przeprowadzono na grupie 48 loch i 5moze wynika& z dominujcego dziedziczenia
knuréw rasy wbp i 65 lochach rasy pbz. Stwier-tego genu (Li i in., 2006). W przeciwistwie do
dzono, ze w badanej populacfwin rasy wbp opisanych powsej zaburzé, zmiany w sekwen-
wszystkie osobniki byty homozygotami dominu- cji genuMSTNmog mie¢ pozytywny wplyw na
jacymi. 64,62% osobnikow rasy pbz to homozy- hodowk, a ich obecn& jest paadana przez ho-
goty dominujgce, a pozostate 35,38% to hetero- dowcéw trzody chlewne;.

zygoty pod wzgidem genuRYR1.Pozwala to

stwierdzt, ze rasa pbz jest efriej obchzona  Defekty genetyczne owiec i k6z

wadliwym allelem ni rasa wbp, co me by Hypotrichosis, czyli wrodzony e%cio-
cenny informacp dla hodowcéw trzody chlew- wy lub catkowity brak owtosienia to defekt ge-
nej. Z bada przeprowadzonych na 77 meksy- netyczny ssakéw, w tym m.in. cziowieka, my-
kanskich swiniach wynika, ze u 23 (29,9%) szy, psa, owcy. Gehairless (hr) jest dziedzi-
osobnikow stwierdzono obecito wadliwego czony w sposob recesywny. Badania sekwenciji
allelu, z czego 26% bylo heterozygotycznymi genuhr prowadzono na gatunku Valle del Beli-
nosicielami, a 3,9% homozygotami recesywny-ce, sycylijskiej owcy hodowlanej. W sekwencji
mi chorymi na PSS. Pozostate S#inie mialy  genu hr swierdzono obecn@ nas¢pujacych
genotyp homozygoty domimagej i nie wyka- mutacji: transwersji A/T w pozycji 739, tranzyciji
zywaly zadnych objawéw choroby (Riojas- G/A w pozycji 823 i C/T w pozycji 1312, ktore
Valdés i in., 2005). Cedillo-Rosales i in. (2010) s3 przyczyrm zamiany aminokwaséw w pozy-
wykorzystali do badamateriat pobrany od 220 cjach 247 (Thr/Ser), 275 (Ala/Thr) i 438
swin; 30 osobnikow nalato do pokolenia ro- (Gin/Stop). Stwierdzonoze mutacja w pozycji
dzicielskiego, a pozostate 190 do pokolenia F11312, a w konsekwencji wprowadzenie kodonu
Obliczono frekweng poszczegdélnych genoty- Stop przyczynia gido zaburzé metabolicznych
pow, wynosita ona: 0,75 dla NN, 0,24 dla Nni braku owlosienia. Pozostate dwie mutacie s
i 0,01 dla nn (3. osobnika z F1), a frekwencjascisle zwigzane z brakiem wtoséw u owiec, jed-

poszczegolnych alleli: N= 0,87 i n=0,13. nak nie mana ich nazwé& mutacjami spraw-
W populacji trzody chlewnej stwierdzo- czymi tego defektu (Finocchiaro iin., 2003).
no obecn& mutacji w sekwencji genu kodgj Innym genami, ktére magmieé istotny

cego miostatye (MSTN, czyli biatko odpowie- wpltyw na wane z ekonomicznego punktu wi-
dzialne m.in. za rozwdéj embrionalny czy regula- dzenia cechy zytkowe owiec g geny kodujce

cje wzrostu mesni. Nieprawidtowdci w genie  kalpaire i kalpastatyn (CAST). S to geny, kto-
MSTN prowadza do zaburzenia funkcjonal$a rych produkty ekspresji magmie¢ wpltyw na
miostatyny, co u zwient zazwyczaj objawia i  jakos¢ migsa. Kalpainy $ endogennymi protea-
podwdjnym umgsnieniem. Zidentyfikowano 15 zami sarkoplazmatycznymi, ktorg galezne od
miejsc polimorficznych, w regionie promotora: stezenia CA" oraz ich endogennego inhibitora —
435G/A, 447AIG, 879T/A, w intronie 1: kalpastatyny. Kalpainy odrywagjistotrs role
1735G/A, 1738dupA, 1968C/T, 2412G/C, w trakcie wzrostu mgni, podczas ich zaniku,
3071G/A, a w intronie 2: 4315C/T, 4408delA, atake w dojrzewaniu poubojowym gsa.
5105A/G, 5123A/G, 5654C/T, 5736A/G (Stefa- Z kolei, kalpastatyna ma istotne znaczenie
niuk i in., 2014). Wykazanoe SNP w regionie w procesie formowania gimigsni oraz ich po-
promotora MSTN (435G/A, 447A/G) mpgj ubojowego rozpadu. Dodatkowo, poprzez ha-
wplyw na tempo wzrostuswin rasy Duroc: mowanie aktywnéci kapalin wptywa na proces
osobniki o genotypie AA/GG charakteryzowat kruszenia misa podczas dojrzewania. Z tego
znacznie mniejszy dobowy przyrost masy ciatawzgledu genCASTzostat uznany za gen kandy-
oraz istotnie mniejsza koowa masa ciata hi  dujacy dla cech jakéi migsa owczego. Dodat-
osobniki o genotypie GG/AA (Tu in., 2012). kowo, wykazano jego zwzek z mas ciata przy
Duza frekwencja substytucji 447A/G (0,82) urodzeniu oraz tempem wzrostu do momentu
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odsadzenia, a tak w poszczegolnych okresach Podsumowanie
zycia jagnjt. Dzigki zastosowaniu techniki Zmiany o charakterze polimorfizmow
PCR-RFLP z gyciem dwéch enzymdw restryk- i mutacji, obserwowane w materiale genetycz-
cyjnych Msp, Ncd) opisano dwa polimorficz- nym maj wpltyw na ekspresje i funkcje biatek,
ne warianty genuCAST odpowiednio M i N, atym samym na podatito na choroby wielu
ktére potencjalnie wptywaj na jakéé migsa.  gatunkOw zwiergt gospodarskich. Raice mag
Badania te & szczegdlnie istotne ze wedu na  post& jednonukleotydowych substytucji, inser-
migsny kierunek gytkowania owiec (Szkudla- cji, delecji pojedynczych nukleotydéw lub ca-
rek-Kowalczyk i in., 2011; Kolenda i in., 2013). tych gendéw. Zmiany te powodyjprzesunicie
Szkudlarek-Kowalczyk i in. (2011) prowadzili ramki odczytu, zamianaminokwasow, przed-
badania, mace na celu oki&enie polimorfizmu  wczesne zakiczenie translacji, a nawet ukat
genu kalpastatyny. Obiektem badawczym bylocatego egzonu lub genu u osobnikoéw obarczo-
206 owiec rasy merynos polski, pochgaich z6  nych mutacg. Czynniki te mog spowodowa
stad. Wykazanoze czstas¢ allelu M/Mspl wy- utrat funkcjonalndci biatka lub zatrzymajego
niosta srednio 84,5%, natomiast alleM/Ncol —  syntez. Poznanie podim molekularnego cho-
99,5%. Tak wysoka estas¢ alleli, mapcych po-  rob genetycznych, w szczegdbeo wielogeno-
tencjalnie wplyw na jaki& migsa owczego, to wych, jest niejednokrotnie trudne.
dobry prognostyk do dalszych bada W pracy dokonano przeglu defektow
Defekt syntezy tyreoglobuliny (Tg) u kéz genetycznych u najwaiejszych  gatunkéw
to wrodzone zaburzenie, powogtg wole i nie- zwierzt gospodarskich. Znajordé genetycz-
doczynnd¢ tarczycy. Dziedziczony jest w sposob nych podstaw choréb zwiegtz gospodarskich
recesywny autosomalny, objawgajsi powick-  znacznie utatwia ich selekcjv stadach hodow-
szonym wolem. Van Ommen (1989) za przyczy-lanych. Dotychczasowa wiedza i technikiyn
ng tego defektu uznat substytucje C>T w pozycji nierii genetycznej pozwalagapobiec znacznym
537 egzonu 5 genitlig. Efektem tej substytucji stratom ekonomicznym, wynikgjym z poja-
jest zmiana aminokwasowa seryny na legcyn wienia s¢ w hodowli zwierat, obarczonych
W badaniach prowadzonych na grupie holendernieuleczalnym defektem genetycznymadster,
skich kdéz mutacja sprawcza (C>G) defektu synterosmce zainteresowanie badaniami genetycz-
zy tyreoglobuliny zostata zidentyfikowana w eg- nymi zwierzt gospodarskich. Poznanie aspek-
zonie 8 gend’gi spowodowata zamigrtyrozyny  tow fizjologicznych, morfologicznych czy bio-
w kodon Stop w 296 pozycji aminokwasowej chemicznych wielu defektdw genetycznych
(Veenboer i de Vijlder, 1993). zwierzt nie jest wystarczage, gdy dopiero
poznanie ich podia
genetycznego daje
mozliwos¢  opraco-
wania  skutecznych
metod diagnostycz-
nych i terapeutycz-
nych.

Fot. A. Miejski
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Tabela 1. Przyklady najegtszych defektow genetycznych wybranych zwiegospodarskich
(opracowanie wiasne)
Table 1. The most common genetic defects in sameafaimals (the author's own compilation)

Symbol
Gatunek| Choroba/defekt genetyczny, genu Mutacja Autorzy
Species Disease/genetic defect Gene Mutation Authors
symbol
Bydto BLAD CD18 |383A>G Zhangiin., 2012; Oner i in|,
Cattle 2010; Akylz iin., 2010;
Yathishiin., 2010
CVM SLC35A3|559G>T Zhangiin., 2012; Ghanem|i
in., 2008; Adamova i in.,
2014,
DUMPS UMPS |C>T, w405 kodonie |Kaminskiiin., 2005; Poli i
aminokwasowym in., 1996; Gaur i in., 2013
C>T in amino acid
codon 405
glikogenoza typu V PYGM |C>T, 489 Arg>Trp Tsujino i in., 1996
glycogen storage
disease type V
Kon HYPP SCN4A |4248G>C Riojas-Valdés iin., 2014;
Horse Traver i Horton, 2011
HERDA PPIB |G>Aw 115 kodonie |Grady i in., 2009; White i in|,
aminokwasowym 2004; Badial i in., 2014
G>A in amino acid
codon 115
SCID DNA-PKcs|delecja 5 pz Zabekiin., 2013;
i utrata 967 Swinburne i in., 1999;
aminokwasow Terryiin., 1999
5 bp deletion and loss of
967 amino acids
Swinia |PSS RYR-1 [1843C>T Cedillo-Rosales i in., 2010
Pig Riojas-Valdés i in., 2005;
Stefaniuk, 2014; Liiin.,
2006
hipercholesterolemia LDLR |250C>T, 84 Arg>Cys | Grunwaldiin., 1999
hypercholesterolemia
Owca wrodzony cgsciowy lub Hr 739A>T, 823G>A, Finocchiaro iin., 2003
Sheep |calkowity brak owtosienia 1312C>T,
congenital hypotrychosis,
partial or complete
porfiria skorna pgna — PCT UROD |C>T, 131 Leu>Pro Nezamzadeh i in., 2005
porphyria cutanea tarda
Koza niedoczynnéc tarczycy Tg 537C>T Van Ommen in., 1989;
Goat hypothyroidism w egzonie 5 (Ser>Leu)| Veenboer i de Vijlder, 1993
C>G w egzonie 8 (296
Tyr>STOP)
537C>T in exon 5
(Ser>Leu);
C>G in exon 8 (296
Tyr>STOP)
mukopolisacharydoza typu Ill GNS |C>T, 102 Arg>Stop Cavanagh i in., 1995
mucopolysaccharidosis type Il
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SOME GENETIC DISORDERS IN FARM ANIMALS
Summary

Changes in the nucleotide sequence such as stibsttudeletions or insertions contribute to diswsd
in the expression of genes. These changes caussnpsynthesis and function disorders, which camfthe
basis of diseases in many livestock species. Tdpepis a review of the genetic defects in livelstgmecies such
as cattle, horse, pig, sheep, and goat. The aitheo$tudy was to characterize the molecular bdsifierent
diseases and understand how to use this knowleddmeeding programmes. This is helpful in elimingti
individuals affected by a defective gene, thus catty losses from the death of sick animals and avipg
animal welfare. This in turn helps to improve thality of animal products.
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